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〔総説JC群染色体(10番， 11番， 12番)欠失の疫学と臨床像
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| はじめに
1960年代後半に始まった染色体分染法は， ヒト染色体
の識別を可能にした。 1971年パリ国際会議では，染色体
分染法の記載法が決定された。その後分染法は進歩し850
バンドの描写が可能となった現在では，染色体の極微小
部分の欠失や過剰lが次々と報告されている。中には本文
中で述べる11番染色体末端欠失のように一つの症候群と
して確立されつつあるものもある。今後このような症候
群が地加することが予想される。そこで我々はC群染色
体(10. 11. 12)の欠失異常について，欠失部位による
疫学的問題と臨床症状を目的として報告されている症例
を検討した。対象は.lndex Medicus (1975-1990)に
収録されている文献71編81例と自験例 1例を含む総計82
例であり，バンドの鮮明なものについては1975年以前の
報告も用いた。分析対象とする欠失部位以外に異常を伴っ
ている場合は原則的に除外した。
1 欠失部位について
1， 10番染色体
短腕はP12より遠位において，長腕は全域にわた って
欠失症例を確認した。短腕は p14末端欠失4例.p13末
端欠失7例.p12p14中間欠失1例であった。長腕は.q2 
6末端欠失8例.q25末端欠失4例.q23末端欠失 l例で
あり，中間欠失は.q24. 2q25. 3.q23. q22. 3q24. q21. 2 
q22. 1. ql1. 2q22. 1. ql1. 2q21. qllq21が各々 1f71Jであっ
fこ。
染色体の切断は， p11を除き全ての部位に生じている
が切断され易いバンドは，症例数の多いp14.p13. q25. 
q26といえるであろう。
2， 1番染色体
短腕欠失は.Wilms腫煽及び虹彩欠損に関する症例
が殆どであるため報告されている欠損部位のみを示し今
回の検索からは除外した。長腕欠失では，全報告例34例
はql3より遠位に存在していた。 q21qter欠失1例.q2 
2qter欠失2例.q23qter欠失24例.q24qter欠失3例，
q25qter欠失 l例であり，中間欠失は.q13q21欠失1例，
q21q23欠失 l例.q23q24欠失 i例であった。q23qter
欠失が症例の約70%を占めていたことは非常に特徴的で
あった。 q23バンドは末端欠失症のみならず中間欠失症
においても切断が生じており最も切断を生じ易いバンド
と言える。
3. 12番染色体
12番染色体は. 12例中10例が短腕欠失症であり長腕欠
失症は2例のみであった。短腕は p13pter欠失2例 ，p
12pter欠失4例，中間欠失 pll.2p13. 12が2例.pllp 
12.2が1例， p11p13が]例であった。長腕は近位中間欠
失であり q13q21.2がl例と q15q21.2が1例であった。
切断は短腕ではpll.p12. p13に同じように生じており
特に切断され易いバンドは今のところ言うことが出来な
し、。
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1.年齢，性別
10番染色体は， 32例中，生後 lカ月 以下は 4
例叫1)21)却 ，2カ月から2才は13例であり ，最年長者は
28才であった。男女比は.32例中男15例，女17f0Jであっ
た。長腕20例中男6例女14例，短腕12例中男9例女3例
と長腕欠失に男女の差を認めた。
1番染色体は，生後1カ月以下は7例 2カ月から 2
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2.出生時体重.出生時の両親の年齢
10番染色体では，出生時体重2∞Og以下は32例中3例
であった。 3500g以上は2例であった。父親の年齢は19
才から52才に分布し.19才1例吋.52才1例1)のほかは
20才から34才に分布していた。母親の年働は， 18才から
38才に分布し， 20才未満の母親は3例35才以上の母親は
l例叫であった。
11番染色体では，出生時体重2000g以下は2例であり，
3500g以上は4例であった。父親の年船は25才から37才
(2) 
炉・a
} 
才までは18例と 2才以下の乳児が約半数をしめた。 q23
qter欠失群23例中2才以下は16例(約43%)であった。
最高年齢は21才31)であった。 37OtJ中男18例女19例と性差
はなかった。症例が集中する q23qter欠失23例中では.
女性が多いという報告制柑州制もあるが，今回の検索で
は，男10例女13例と性差はなかった。
12番染色体は，13例中2カ月から2才までは5例であっ
た。最高年齢は，35才川であった。 13例中男7例女6例
と性差はなかった。
q26.2qter 
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まひを合併する 1例掛が10カ月でそれぞれ死亡していた。
1番染色体では.37例中10例が死亡していた。生後3
分で総動脈幹欠損の l伊IJ")が， 6カ月半でVSDを有す
るl例制が，3カ月で心不全によって JOlJ叫が， 3カ月
で肺炎によって 1OlJ33)が，生後23日自にVSDとASD
を合併する 1例叫が，同じく生後23日目にVSD. A S 
Dを合併する 1OlJ'ηが，生後5日目に大動脈弁狭窄を合
併する l例制が，221:1目lこ心不全によって l例川が， 1 
カ月20日でPDAを合併する 1OlJ聞が，そして l才8カ
月時闘にインフルエンザのためそれぞれ死亡している。
生命予後に心疾患の合併の有無が大きく関与している。
(3) 
に分布し，母親の年齢は. 18才から32才に分布していた。
20才未満の母親は. 3例制剖日)であった。12番染色体で
は，出生時体重2000g以下はなく.3500g以上は2例で
あった。父親の年総は， 25才から40才に分布し35才以上
は2例であった。母親の年齢は2才から32才に分布して
いた。
3，死亡例数と死因
10番染色体では， 32例中5例死亡していた。 PDAと
VSDを有する l例叫が生後9日自に，心不全の l例11)
が生後23日目に.ASDを有する l例20)が4カ月で，総
動脈幹を有する l例叫が生後2日目に，けいれんと脳性
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IV.臨床像
10番.11番.12番，染色体欠失の臨床像を群別にまと
め表にしめす。(表1.2. 3. 4. 5) 群別とは，比較的多く
の症例が集中し 1つの疾患群をなすであろうと恩われる
グループである。
1. 10番染色体
10番染色体欠失は32例中12例が短腕欠失で， 20例が長
腕欠失であった。短腕欠失はp14に切断点を持つ10p14
pter群4例と p13に切断点を持つ10p13pter群7例の2
群をとりあげた。
長腕欠失はq26に切断点をもっ末端欠失の10q26qter
群8例と q25に切断点をもっ末端欠失の10q25qterm 4 
伊jの2群に分けた。
(4) 
12番染色体では.13例中2例死亡しており 1例聞は
ASDとVSDを合併しており10カ月で，もう l例制は
誤飲性肺炎で2カ月で死亡している。
4，遺伝性 (表6参照)
欠失は過剰とは異なって.両親の相互転座によるものは
少なし denovoの症例がそのほとんどをしめる。合併
するトリソミーの関与が少ないと恩われる均衡相互転座
の親からの遺伝によるものを今回の検討に加えである。
10番染色体は母親の均衡相互転座によるものが3例，父
親の均衡相互転座によるものが 1OtJあった。 1番染色体
では，父親の均衡相E転座によるものが2例，母親の均
衡相互転座によるものが2例であった。また 1OtJは父親
の挿入によるものであった。 12番染色体ではすべて de
novoであった。
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表 1 10m染色体短腕欠失の臨床像
欠失部分 p 13 -p ler p 14 -p ter 
症例数 7 (6/1) 4 (2/2) 
(♂/♀) 
顔面 エピカントス 5 両眼闘能 2 
限険下垂 4 眼裂斜下 2 
両眼開離 4 低い鼻 3 
低い鼻 7 前向きのぬ
前向きの鼻 7 小型Jj 4 
耳介低位 7 口蓋裂
耳介変形 7 
小顎 5 
目だつ上口符 3 
口蓋裂 2 
体幹 短い頚 3 
陰茎短小
乳頭開離 5 
陰費低形成
隣ヘルニア 4 
停留翠丸 3 
停留事丸
腹直筋開縫 2 
四肢 合色t 小さな手足 2 
合指 短い上肢
指の重なり
内臓 脳室鉱大 2 脳宣拡大
岐路の低形成 ベルガ腔
心室中隔欠m 重複尿管 1 
総動脈幹 7]<腎症 l 
ボタロ管関存 腎臓の欠m
腎臓の異形成
感覚器 弱視 難聴
脈絡膜の委縮
硝子体動脈の逃残
発達 中度ないし市度遅滞 重度遅滞
燈感 2 鐙鍛 2 
死亡例 生後2時間 9カ月時
表内の数jl肉症例数
表 lに見られるように短腕欠失は， 2群ともに症状に
は特徴がある。p13pter群は.日，鼻，耳，下顎，上唇
に共通の奇形を有し，口蓋裂は2例にみられた。また短
頚，乳頭開離も多く見られたが，これは12番染色体短腕
欠失においても多くみられたものである。短瀕を有する
Genik")らの症例は尿道下裂を伴っている。 p14pter群
は，顔面の特徴は， p13pter 群に似ているが短頚.乳頭
開離は見られなかった。内臓奇形では， 2M共に腎臓の
欠損あるいは奇形がみられ， p12p14の中間欠失の例にも
(5) 
表2 10番染色体長腕欠失の臨床像
欠失部分 q 25 -q ter q 26 -q ter 
症例数 4 (0/4) 8 (3/5) 
(♂/♀〉
顔面 小頭 3 小頭 3 
目だつ鼻 3 斜視 3 
広い舟根 3 両眼開離 5 
大きな耳 2 白色強膜 2 
狭い眼裂 3 
目だつ鼻 5 
耳介低位、耳介変形5
口蓋裂 2 
体幹 短いgr.f 2 短い頚 3 
乳頭開離 l 大きな胸 l 
勝ヘルニア 後湾、側室写 2 
助骨欠損 l 
停留星雲丸 2 
陰茎短小 2 
四肢 合指 合指 l 
短指 合~Jl:.
爪の形成不全 2 
F5曲街 3 
内臓 心室中隔欠損 フアロー四徴
ポタロ管開存 心室中隔欠損
大動脈弁狭窄 総動脈幹
脳梁欠煩
総緋池口 2 
発達 重度遅滞 中度ないし重度遅滞
鐙句型
死亡例 生後9日目 28日目(心不全)
巨大尿管が認められたことから10番染色体短腕欠失には，
*路系の奇形が特徴的なものかもしれない。また pl3pt
er群の l例と p12p14のl例に唆球の欠損がみられた。
p12p14はl例のみであり群別して提示はできなかった
が，短頚，翼状頚，停摺皐丸，尿道下裂，巨大尿管，映
球欠領があり p13pter群と類似の疲状を有していた。
娘唱は2例にみられたが，1 ØlJ は全身重î!fffが生後3~目
より起こり，もう 1j抑lは痘轡織のものが生後8週から18
週間だけ発生した。発達について詳細に記載のあった
Koenig川と Gcnig刊の2症例は，かなり僚子が呉なっ
ており前者は，中度遅滞で対人関係が良いのに比し，後
省は甲状腺機能低下を合併しているためかコンタクトが
とれない重度遅滞であった。長腕欠失は長腕のほとんど
全ての部位の欠失が報告されているが， 比較的症例数の
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表3 1番染色体長腕欠失の臨床像
欠失部位 q21 -qter q22-qter q23 -qter q24 -qter q25 -qter 
症例数 1 (1/0) 2 (1/1) 24(10/14) 3 (2/1) 1 (0/1) 
(♂/♀) 
顔面 ニ角頭蓋 ニ角頭蓋 9 大頑 限裂斜t
眼裂斜上 服裂斜上 9 両眼閲荷量 広い鼻
両眼関離 2 般険下垂 7 広い興根 1 
低い鼻 2 エピカントス 12 口角斜下 3 
耳介低位 2 両眼関離 14 
口角斜下 l 広い鼻 9 
耳介低位 13 
口角斜下 15 
小顎 13 
体幹 停留望書丸 2 停留守2-丸 2 小さな準丸
陰茎短小
四肢 握った手 3 揮った手 3 広い第1・2i止問
多指 1 大きなE止指 3 短中足骨
多E止 1 合指 5 
内臓 動脈幹の欠損 心室中隔欠領 心室中隔欠損 7 心室中隔欠損
単眼症 ボタロ管関存 心房中隔欠損 2 
全前脳症 小限球 布室肥大 8 
無唆脳症 限険下垂 心室低形成 3 
大動脈弁狭窄、閉鎖3
眼除下垂 1 
虹彩欠損 3 
脈絡膜欠損 2 
感覚器 難聴
発達 中度ないし重度遅滞 巾度な重度遅滞 中度遅滞
疲態
死亡例 生後3分 2 50目白 7 3分 5日 22-23日
6.5カ月目 30日 6カ月
1才20臼I歳8カ月
多いのは q26に切断点をもっ q26qter欠失群8伊jと
q25に切断点を持つ q25qter欠失群4例である。その他
の末端欠失，中間欠失は各部位 l症例のみであるため，
1lE状の共通点を見いだせなかった。そこで q26qter群
とq2Sqter群の2群を選び症状を表2にまとめた。両
群共に小頭症の傾向があり 郷根部が広く鼻が大変目だ
つのが特徴的である。
向がある。 q25qter群のCurtisの症例りは，チューブ
栄養である。 q26qter群の Turleauの症例 8)は，多動
が特徴的であった。
又雨雲1共に12番短腕や10番短腕に見られた短頚や乳頭
|鋼離がみられる。内臓奇形では，短腕欠失で見られたよ
うな腎臓の奇形はないが.q25qter群の 2例は総排ffi!口
を有していた。鐙畿は q26qter群に 2例みられる。発
達は，欠損部の多い q25qter群のほうがより重度の傾
(6) 
2， 1番染色体
11番染色体の欠失はそのほとんどがq23に切断点を持
つ末鋭欠失で，近年症例数の蓄積の結果lつの症候群と
して確立されつつある。我々も最近 q23qter欠失の 5
才の女児を経験している。q21.q22. q24. q25に切断点
を持つ末端欠失は症例が各々 1例. 2例. 3例. 1 OlJと
少ないため lつの症候群として扱えないが.q23群と比
較するために表3に示した。q23qter群の顔面には特徴
ある奇形にかなりの共通点が見られる。それは限股下垂，
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口角斜下，両眼開離なとであり，報告例の顔貌は非常に その奇形の重症度が高い q21qt巴r，q22qterの症例は生
よく似ている。我々の症例も限除下電，口角斜下が円立 後6カ月以内に死亡している。循環器系の奇形としては
ち他の報告例と酷似である。 q22qterや q24qterの例に 嫌々な奇形を合併しているが中でも心室中隔欠損の頻度
も口角斜下と両眼開離は見られる。 が高いようである。我々の症例も心室中隔欠損を有して
内臓奇形は特に循環器，眼，中枢神経系の合併が多く いる。
q21， q22， q23の末端欠失では，眼球の嫌々な部位の
表4 12番染色体短腕欠失の臨床像 欠絹が見られ，切断点を q21にもつ症例は単眼球的を有
欠失部分 I群 (p13を含む) E群 (p14を含む〉
症例数 3 (1/2) 7 (5/2) 
(♂/♀) 
顔面 狭い顔 狭い顔 2 
斜視 3 二分頭蓋
広い鼻根 l 後頭部突出 3 
下顎後退 2 前頭部突出 2 
斜視
鼻根突出 3 
耳介低位 3 
下顎後退 5 
薄いテント状の上口唇
体幹 短い頚 4 
乳頭関荷量 2 
大きな胸 2 
側室5 2 
半椎体
停留撃丸 2 
そけいヘルニア
燐ヘルニア
四肢 短い指 l 短中足骨2短中手骨1
短いE止指 骨形成不全
E止指の重なり 短い大腿骨
短い前腕
手指尺側偏位 2 
内臓 心房中編欠鍋 心室中隔欠損 2 
右脈動脈欠損 l 心房中隔欠損 l 
心雑音 大動脈弁狭窄 l 
肺動脈弁狭窄
ボタロ管関存
大動脈縮窄
脳梁欠f員
感覚器 Peぬr症候群 l 
視神経萎縮
椋性脳幹反応の潜時遅延
発達 中度遅滞 重度遅滞
鐙型賢
死亡例 l 3カ月時
( 7 ) 
している。 q24，q25の症例には眼の異常も眼除下垂も認
めないことから，眼の異常は q23より大きな欠失を持つ
症例に出現すると考えられる。 q23群の発達は，幼少時
の頃は中度遅滞のことが多く，高年齢になると重度遅滞
となる。 q23qter群では，座位を8カ月から1:才6カ月
のあいだに，独歩を 2才から 3才の問で獲得している。
そして言語の発達が非常に遅れるようで，幼少時に声を
あまり出さないことが特徴のようである。自験例も幼児
期には，対人関係は良かったが，声を出すことが極端に
少なかった。
3. 12番染色体
12番染色体欠失は， 12例中10例が短腕欠失であり，長
腕欠失は2例のみであった。短腕欠失は2つの群に分け
ることができたが，長腕欠失は2例のみのためこの2例
の比較を行った。表4のごとく短腕欠失を欠失部位とし
てq13を含むもの3例を I群とし， q12を含むもの 7例
をE群として 2分すると E群に Turner症候群様の疲状
すなわち短い頚，大きな胸，乳頭開離を有する症例が4
例見られた。双方の群で四肢，及び手指の短小が目だっ
た。特に Fryns削の症例では四肢着根部の短小を認め
た。骨の異常で特異的であったのは， Oryeらの症例の
表5 12番染色体長腕欠失の臨床像
欠失部分 q15 q21.2 q13 q21.2 
症例数 1 (0/1) 1 (1/0) 
(♂/♀) 
外表奇形 前頭部突出 両眼開離
後頭部平坦 眼裂斜上
高い口益 口唇口蓋裂
小さな奥深い目
E止指の重なり 掘り情子状足底
メE台コ、3土b目 第1駈短小
指の重なり
内臓 心室中隔欠損
心房中隔欠損
発達 中度遅滞1Q 54 中度遅滞1Q 50-60 
死亡例 1 10カ月時
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表6 10. 11. 12番染色体欠失症の報告例
報告者 年号 報告時の年齢性別 欠失部位 両親の核型
Danesino，C '84 4M male+ p12-p14 
Kocnig，R '58 1Y3M male p 13-pter 
Slinde，S '82 6Y2W male p13-pter 
Berger，R '77 2D male+ p13-pter 
Jackson，L '78 9M male p13・pter
Klep-depater，J.M '81 7Y female p13・pter
Genig，J '83 4Y male p13・pter * M 46，XX，t(3;10)(p27;p13) 
Genik，A '83 17D male p13・pter
Sanchezcorona，J '出 4M female p14-pter * F46，XY，t(4;10)(p15;p14) 
Bourrouillou，G '81 2Y male p 14-pter 
10 
Fryns，J.P. '81 lOY female p14-pter 
Suciu，S '邸 9M male+ p14・pter
番 Ray，M '80 1Y1M male ql1・q21
Jeanette，J.A '85 7Y8M female ql1.2・q21
染 Shapiro，S.D '85 5Y female ql.2・q22.1
Glover，G '76 9M female q21.2・q22.1
Shapiro，S. D '85 5Y female q22.3-24 
色 Mori，M.A '88 2Y7M male q23 
Chieri，P '83 10M female q23-qter 本M 46，XX，tClO;8) (q23;p23) 
体
Van De Vooren，M.J.'84 lY male q24.2-q25.3 
Curtis，M '86 10M female q25-qtcr 
Ph. Vauliefering，P '87 female q25-qter 
Lewandowski，R.C. '78 4Y female q25-qter 
Wegener，R.D. '81 9D female+ q25.2-qter * M 46，XX，tClO;16)(q25.2;q24) 
Turleau，C '79 lY female q26・qter
Mulcahy，M.T. '82 lW male q26・qter
Taysi，K '82 5D female+ q26・qter
Shapiro，S.D. '85 7M female q26・qter
Zatterale，A. '83 lY4M male q26.1・qter
Shapiro，S. D '85 2M female q26.1・qter
Shapiro，S.D. '85 28Y femalc q26.1・qter
Evans Jones，G. '83 lY8M male q26.2・qter
Guc-Sceki，H '89 2M fcmale q13・q21
1 
Taki，H '82 
番
lY6M male q21-q23 
Jげhも
Helmuch，R '89 2M male+ q21-qter 
色 Ya bunouchi， H. '76 50D male+ q22・qter
Felding，1. '79 6M2W female+ q22・qter
体
写F46，XY，ins(l1)(p14.2q23.3 
Forsythe，M.G. '88 9Y male q23・q24
q24.2) 
(8) 
Iriyama，E 
Iriyama，E 
Fryns，J.P 
Fryns，J.P 
Osztovics，M 
Sirota，L 
1 Voullaire.L.E 
Shinzel，A. 
Shinzel，A 
番 Lee、M.
Lippe，B.M 
Steensen ，P. 
Kuno，H 
染 Zabe!，B. 
Frank，J 
Mulecah，M.T 
色 Ridder，M.A.C 
Cassidy，S.B 
Reddy，K.S. 
Kuster.W 
体 Oikawa，K. 
Wardinsky，T.D 
Fryns，J.P. 
Coco，R 
Ohare，A.E. 
Permille，S 
Romein，R.R 
Mayeda，K 
Magenis，E. 
12 
番
Kiv!in，J.D 
¥1agnellin，N .C. 
ノ~ Orye，E. Orye，E 
色 Fryns，J.P 
Malpuech，G. 
体 Tenconi，R 
Meinecke，P 
Watson，M.S. 
川村他 C群染色体欠失(10・1・12)
'87 4Y7M 
'87 7M 
'87 3M 
'86 3Y 
'82 3M 
'84 23D 
'87 5D 
'77 1M 
'77 lY5M 
'81 23D 
'80 2Y4M 
'81 22D 
'77 3Y8M 
'77 9Y 
'77 7M 
'77 lY6M 
'79 lY 
'77 7M 
'84 lY6M 
'85 9Y10M 
'79 2M 
'90 11M 
'86 21Y 
'7 
'84 lY6M 
'88 2Y 
'87 2Y3M 
'75 10Y 
'81 2Y4M 
'85 2M 
'75 53Y 
'75 lYlM 
'75 6Y6M 
'90 7Y2W 
'75 3Y 
'75 2M 
'87 
'89 3M2W 
male 
male 
male+ 
male 
femal巴+
female+ 
male+ 
male 
female 
female+ 
female 
female+ 
male 
female 
female 
female 
female 
female十
male+ 
male 
male 
female 
male 
male 
female 
female 
female 
female 
male 
female+ 
male 
male 
male 
female 
male 
male 
male+ 
female 
(9) 
q23-qter 
q23-qter 
q23-qter 
q23-qter 
q23-qter 
q23-qter 
q23-qter 
q23-qter 
q23-qter 
q23司qter
q23-qter 
q23-qter 
q23-qter 
q23-qter 
q23-qter 
q23-qter 
q23-qter 
q23-qter 
q23-qter 
q23-qter 
q23-qter 
q23-qter 
q24-qter 
q24-qter 
q24-qter 
q25-qter 
pI3.1-p13.3 
p13-pter 
pI2.3-pter 
p12.2-pter 
pl2-pter 
p12 
p12 
pl1.2-p13.1 
pll-p12.2 
pll-p13 
qI3-q21.2 
q15-q21.2 
+死亡
*M 母親
本F 父親
-469-
本F46，XY，t(9;1l)(q34;q23) 
* F 46，XY，t(9;1l)(q34;q23) 
本M 46，XX，inv(9)(p13，q13) 
ホM 46，XX，t(3;1l)(p27;q23) 
* M 46，XX， t(11 ;21) (q25;q21) 
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骨形成不全症と Kivlinの症例の二分頭蓋，半椎体であっ 発達状況は，中度から重度の遅滞を持っており軽度の例
た。心臓奇形の合併は， 1群で 1例， 1群で2f91Jであっ は無かった。特に多動や自聞の傾向のある者はなかった。
た。感覚器系では， Kivlinの症例が眼の異常である Pet 4.遺伝性
er症候群を有しており，Orye朗の症例は視神経萎縮を 染色体10.11.12番の欠失症総数82例の内， 8例が両規
有していた。なお Peter症候群は， 11番の長腕中間部 の均衡相互転廃によるものであり， 1例が父親の挿入に
欠失の 1f91Jにも報告されている。またKivlinの症例は， よるもので，残りすべて de novoであった。
総性脳幹反応、の浴時の遅延を呈した。 表5に示したよ 5.性差はほとんどないが， 10番短腕欠失症において男
うに長腕欠失は欠失部の大きい q13q21.2の症例が心房 性が多かった。
中絞欠tn，心室中隔欠損，口唇口室長裂を有していた。長
腕欠失においても短腕欠失に見られる短い足や指の重な
りが見られた。主主管は， Mayeda聞の症例に大発作が見
られる。発達は，記載が乏しいので特徴がわかりかねる
が，欠t員部に P12をふくむようになるとかなり重度遅滞
になり対人関係は非常に悪くなる削冊。 P13から末端の
伊!を含む群では，遅滞の程度は比較的軽く中度遅滞のよ
うである。死亡例は短腕欠失1例，長腕欠失I例である。
短腕欠失の死亡例は，脳梁欠損， Peter症候群，二分頭
表，を有しており死因は，肺炎であった。長腕欠失死亡
例は心房中隔欠m，心室中隔欠損を有していた。
V結論
1.欠失の切断部位
染色体10.11. 12番にそれぞれ切断され易いと思われる
部位が認められたが，中でもl1q23qter欠失には，症例
が集中しており， 1 q23バンドは非常に切断され易いと
推察される。他に切断され易い部位としては， 10p13， 1 
Op14， 10q25， 10q26， 12p12， 12p13が挙げられる。
2.臨床症状
l1q23qtcr欠失は1番染色体欠失症の約70%をしめ，
その共通した特徴的な顔貌(眼険下垂， 口角斜下)と，
心室中間欠損の合併率が高いことから， 1つの疾患群と
考えられよう。
その他に目だつ鼻，両眼開離，短い頚を特徴とする10
q26qter欠失と，テント状の上口唇，短い頚，鼻恨突出
を特徴とする12p12pter欠失も疾患群として考えること
ができると備摘されている。 1つの疾患群として考えら
れるのは，すべて末端欠失であるが，これは末端欠失の
判定が中間欠失より容易であるがために，比較的症例が
集積しやすいからであろうと思われる。
3.発達と生命予後
染色体10.11.12.番の欠失症の死亡原因は心臓奇形の
合併によることが多く 10番欠失症5人死亡の内4人， 1
番欠失症10人死亡の内8人 12番欠失症2人死亡の内 1
人が心臓奇形を有していた。全体としては死亡の約80%
は心臓奇形を合併していた。
(10) 
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Summary 
Eighty-one cases were collected from seventy-one references which were published from 1975 to 1990 because 
high resolution banding technique have been popular among us from 1975， inorder to be discussed about epidemiololy 
and c1inical findings on partial deletion of No.10， No.ll， and No.12 chromosomes. ln col1ecting cases， lndex Medicus 
were referred and our once case was added to them. 
1. The bands which are easy to break are 10p13， 10p14， 10q25， 10q26， llq23， 12p12， 12p13. The highest fre-
quency of al bands is l1q23， which occupies about 75% of deleted cases of No.ll chromosome 
2. Among a lot of various positions of deletion， 10q26qter deletion， llq23qter deletion， and 12p12pter deletion 
which are al1 termina1 deletions are getting recognized as entities. As mentioned above the patients inc1uding our one 
with deletion of l1q23qter are characterized by characteristic appearance such as downtoward corners of mouth，ventral 
septal defect and ptotic appearance. 
3.百lesurvival prognoseis depends on the severity of cardiac anomalies. Four cases out of five cases having deletion 
of chromosome 10 died in ear1y childhood because of cardiac anomalies. Eight out of ten deadωses having deletion of 
chromosom号11are also complicated with cardiac anomalies. One out Qf two dead patients of deletion of chromosome 
12 had cardiac anoma1y. 
4. Eight out of eighty副onecases are derived from parental reciprocal translocation， and oneωse is due to fa ther's 
insertion. Others are due to denovo mutation. 
Generally there is no different frequency between male and female patients. However， incase of chromosome 10， 
male patients are more than female ones distinctIv. 
( 12) 
